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합지체기형(sirenomelia)은 미부 결손증(caudal regre-
ssion syndrome, 이하 CRS)의 하나로 양하지의 일부 혹은
전부의 융합을 특징으로 하는 태아기형으로서 십만 명
당 2-4명의 발생률을 가지며 대부분 출생 후 5일 이내
사망한다. 양측 신장무형성증, 방광 기형 등의 이상을
나타내며 임신 이삼분기 이후에 동반되는 심한 양수과
소증으로 진단의 어려움이 있어 국내에서는 임신 20주
이후 분만후 진단한 5례가 보고된 바 있다. 저자들은 양
수과소증이 발생하기 전인 임신 12주에서 질식초음파로
무두개증을 동반한 합지체기형의 1예를 경험하였기에
이를 문헌고찰과 함께 간략히 보고하는 바이다.
증 례
환 자 : 최0경, 30세
가족력 : 부모 양측 가계상 특기할만한 유전성 질환과
기형아의 발생력은 없었다.
월경력 : 초경은 13세, 지속기간 7일, 주기 28일로 규
칙적이었다.
출산력 : 1-0-0-0
임신력 : 개인 병원에서 임신 초기에 산전 관리 중 시
행한 초음파 검사상 난소 낭종 소견 의심되어 임신 8주
에 본원으로 전원되었으며 본원에서 시행한 질초음파
검사상 vanishing twin, 분당 214회의 태아빈맥(fetal
tachycardia) 관찰되어(Fig. 1) 추적관찰중 임신 12주에 시
행한 질초음파상 무두개증(acrania), 합지체기형(sireno-
melia)으로 진단되어 임신 종결위해 본원에 입원하였다
(Fig. 2a, Fig. 2b).
기왕력 : 특기 사항은 없었다.
초진소견 : 체격 및 영양상태는 중등도, 활력 징후는
정상 범위였고, 체중은 49kg, 전신부종은 없었다. 자궁저
고 12 cm, 태아심음은 분당 170회로 측정되었고, 자궁
수축은 없었고, 내진상 자궁구는 폐쇄되었고 자궁경부
의 소실은 없었다.
검사소견 : 혈액형은 B형, Rh(+)였으며 혈색소는
13.5g/dl, 요검사 소견은 정상이었고, 간과 신장 기능 검
사를 포함한 혈액 화학검사도 정상이었고, 혈청 매독반
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Sirenomelia, characterised by a complete or incomplete fusion of the lower extremities, is a severe form
of caudal defect affecting 1.5-4.2 in 100,000 births. Most cases of sirenomelia die within 5days after birth and
are associated with abnormalities such as renal agenesis, urinary tract agenesis, single umbilical artery, etc. Third
trimester ultrasonographic diagnosis is usually impaired by severe oligohydramnios whereas the amount of
amniotic fluid may be sufficient to allow diagnosis in the early second trimester. We report a case of
sirenomelius at 12 weeks of gestation using prenatal transvaginal ultrasonography.
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-임신 12주에 진단된 합지체 기형(sirenomelia) 1예-
응검사도 음성이었다.
분만경과 : 자궁 경부내 laminaria 삽입 후 sulprostone
점적 정주로 유도분만을 하여 1999년 3월 4일 80gm의
태아를 분만하였다. 태반은 무게 270gm, 두께 2.5cm으로
외관상 정상이었고 제대길이는 16cm이었으며, 분만시
약 200cc의 출혈이 있었으나 산후 경과는 양호하여 분만
2일 후 퇴원하였다.
사산아소견 : 체중은 80gm으로 출생시 태아의 성(sex)
은 알 수 없었으며 신장 7cm, 무두개증(acrania) 소견을
보였으며 융합된 하지에 2개의 대퇴골과 2개의 경골이
관찰되었고, Unipus(5 toes)의 소견을 보였으며 부검은
보호자가 거절하여 시행하지 못하였다(Fig. 3).
고 찰
합지체기형(sirenomelia)은 양하지의 일부 혹은 전부의
융합을 특징으로 하는 치명적인 선천적 기형으로서 신
장 무형성증, 신장 이형성증, 흔적 요관, 방광 결손, 외부
및 내부 생식기의 이상, 항문 폐쇄증(imperforated anus),
골반과 척추의 이상을 자주 동반하는 미부 결손증(CRS)
중 가장 심각한 질환이다. 요추, 척추, 미추의 결손을 갖
는 미부 결손증의 경우 합지체기형과는 달리 모체 당뇨
와 밀접한 연관성을 가지며 초음파상 정상 양수량, 정상
또는 약간 커진 비뇨기계, 두 개의 제대동맥(umbilical
artery)을 관찰할 수 있다.
합지체기형은 1838년 Geoffery St. Hilaire가 처음 분류
하였고 1898년 Ballantyne이 문헌에 기재한 이후 여러 학
자들에 의해 많이 보고되고 있으나 국내에서는 오직 5
예가 보고된 바 있다.1-5 1927년 Kampmeier등의 보고에
의하면 합지체기형의 빈도는 십만 명당 2∼4명의 발생
률을 가진다.6
이 기형의 원인 요소로는 제대 8주전에 미부 배태 요
소(caudal embryogenic element)에 전반적인 결함으로 생
긴다고 하며 Duhamel등은 미부 중엽(caudal mesoderm)의
분화의 결함으로 온다고 기술했다.7 ,8 Stevenson등에 의하
면 sirenomelia의 복부 혈관 부검에서 비정상적인 혈관
Fig. 1. Transvaginal sonogram demonstrating vanishing twin
and fetal tachycardia (214 bpm) at 8 gestational
weeks.
Fig. 2. a) Transvaginal sonogram showing acrania of fetus
at 12 gestational weeks.
b) Fetal limb at 12 weeks' gestation showing fused
extremities indicatives of sirenomelia.
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